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ソーム解析や array comparative genomic hybridization (aCGH)解析によって、日本人フ
ァンコニ貧血患児２名において UBE2T遺伝子の biallelic mutationを同定した。症状か





がわかった。UBE2T 変異による FA 症例を FA-T と呼ぶことが HUGO Gene 
Nomenclature Committeeによって承認された。このミスセンス変異は、In vivoにおい
てもIn vitroにおいても、基質であるFANCD2のモノユビキチン化を障害したが、自己ユ
ビキチン化は低下しておらず、E3 酵素 FANCL との結合を特異的に障害することを見出し
た。さらに、患児の細胞を用いて、UBE2Tのノックダウンを行うと細胞はマイルドに紫外
線処理に感受性となったが、正常 UBE2T 発現は紫外線感受性に影響をおよぼさなかっ
た。したがって、このミスセンス変異 p.Gln2Gluは FA経路における UBE2T機能は低下さ












はFA経路における E2機能は低下させるが、紫外線感受性には影響がなく、separation of 
function mutation と考えられた。 




授与申請者は、平成 27 年 7 月 23 日実施の論文内容とそれに関連した試問を受け、合格
と認められたものである。 
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